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Choroby peroksysomalne
Peroxisomal disorders
Teresa Joanna Stradomska
STRESZCZENIE
Choroby peroksysomalne stanowią heterogenną grupę zaburzeń metabolicznych spowodowanych nieprawidłowością 
struktury i /lub funkcji aparatu peroksysomalnego na szlaku biogenetycznym lub biochemicznym. W pracy zapre-
zentowano najnowszą klasyfikację tych rzadkich chorób metabolicznych z aspektem klinicznym, diagnostycznym 
i terapeutycznym.
Słowa kluczowe: choroby zaburzenia biogenezy peroksysomu, deficyt peroksysomalnego enzymu, zespół Zellwegera, adre-
noleukodystrofia
SUMMARY
Peroxisomal disorders are heterogenous group of metabolic diseases caused by abnormal structure and/ or function 
of peroxisomal apparatus in either biochemical or biogenetic pathways.
The paper presents the newest classification with clinical aspect, diagnosis and treatment of these rare diseases. 
Key words: peroxisomal biogenesis disorders, single peroxisomal enzyme deficiencies, Zellweger syndrome, adrenoleukody-
strophy
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Tabela 1. Klasyfikacja białek peroksysomalnych uczestniczących w różnych procesach biochemicznych  
Table 1. Classification of peroxisomal proteins participating in different biochemical processes
Kategoria funkcji biologicznych Liczba sklasyfikowanych białek
1. Białka uczestniczące w procesach metabolicznych 87
    Antyoksydanty 10
    Metabolizm lipidów 54
    Metabolizm białek i aminokwasów 10
    Metabolizm puryn 2
    Metabolizm glioksyli i dicarboksyli 10
    Synteza glicerolu 1
2. Białka błony peroksysomalnej 13
3. Białka biogenezy peroksysomów 47
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Tabela 2. Choroby peroksysomalne 
Table 2. Peroxisomal disorders
1. Choroby zaburzenia biogenezy peroksysomu
 Zespół Zellwegera
 Neonatalna adrenoleukodystrofia
 Niemowlęca postać choroby Refsuma
 Chondrodystrofia rizomeliczna
2. Deficyt pojedynczego enzymu na szlaku peroksysomalnym
 β-oksydacja kwasów tłuszczowych
  Adrenoleukodystrofia sprzężona z chromosomem X (X-ALD)
  Deficyt oksydazy acyloCoA (ACOX1)
  Deficyt białka dwufunkcyjnego (DBP)
  Deficyt białka X nośnika grupy sterolowej (SCPx)
  Deficyt racemazy 2-metyloacylo-CoA (AMACR)
 Biosynteza enterofosfolipidu
  Deficyt acyltransferazy dihydroksy-acetono-fosfatowej (RCDP typ II)
  Deficyt syntazy alkylo-dihydroksy-acetono-fosfatowej (RCDP typ III)
 α- oksydacja kwasów tłuszczowych
  Deficyt hydroksylazy fitanoylo-CoA (choroba Refsuma)
 Metabolizm nadtlenku wodoru
  Deficyt katalazy (akatalazemia)
 Detoksyfikacja glioksylanu
  Deficyt aminotransferazy alaninoglioksalanu (hyperoksaluria typu I)
3. Choroby z równolegle występującym defektem peroksysomalnym 
 Zespół ciągłego genu ( CADDS)
 Letalny defekt mitochondrialno-peroksysomalny
Tabela wg Shimozawa [9], zmodyfikowana
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Tabela 3. Biochemiczne markery peroksysomalne w diagnostyce chorób zaburzenia biogenezy peroksysomu (PBD) and RCDP 
Table 3. Biochemical peroxisomal markers in diagnosis of peroxisomal biogenesis disorders i RCDP 
Choroba pe-
roksysomalna VLCFA
Kwas 
fitanowy
Kwas 
pristanowy
Kwas 
pipekolowy Plasmalogen
Metabolity 
kwasów 
żółciowych
Gen
ZS ↑↑ N N ↑ ↓↓ ↑↑ PEX1,2,3,5,6,10,12, 
13,14,16,19,26NALD ↑ ↑ ↑ ↑↑ ↓−Ν ↑
RCDP1 N N-↑ N N ↓↓ N PEX7
RCDP2 N N-↑ N N ↓↓ N DHAPAT
RCDP3 N N-↑ N N ↓↓ N ADHAPS
N – poziomy normalne
Tabela wg Strinberg i wsp. [16], zmodyfikowana.
Tabela 4. Biochemiczne markery peroksysomalne w diagnostyce chorób zaburzenia pojedynczego enzymu peroksysomalnego 
Table 4. Biochemical peroxisomals markers in diagnostics single peroxisomal enzyme deficiencies
Choroba 
peroksysomalna
VLCFA Kwas 
fitanowy
Kwas 
pristanowy
Metabolity kwasów 
żółciowych
Gen
X-ALD ↑ N N n ABCD1
ACOX1 ↑ N N n ACOX1
DBP ↑ ↑ ↑ ↑ HSD17B4
SCPx N ↑* ↑* ↑ SCP2
AMACR N ↑* ↑* ↑ AMACR
* – poziomy zależne od diety
Tabela wg Wanders i wsp.[24], zmodyfikowana
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